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% SCN2A / SCNSA EPIiLEPSISi — ACIL MUDAHALE PLANI

Nérolojik ve Genetik Hastaliklar Dernegi (N6rogender) - norogender.org - Prof. Dr. Burak Tath danismanlhiginda hazirlanmigtir

BU COCUKTA SCN2A/SCNSA ILISKIiLi EPILEPSi VARDIR — IiLAC SECIiMi MUTASYON

TiPiNE BAGLIDIR

1 - COCUGUN BIiLGILERI (hekiminizle birlikte doldurunuz)

ADI SOYADI DOGUM TARIHI GUNCEL KiLO (KG) / TARIH
ANNE/BABA ADI — TELEFON iZLEYEN HEKiM — TELEFON TERCIiH EDILEN HASTANE
GENETIK TANI (GEN / VARYANT / FONKSiYON) ALERJILER KAN GRUBU

2 . DUZENLI KULLANDIGI iLACLAR

iLAC DOZ SAATLER NOT

3 - NOBET ANINDA — EVDE / OKULDA

{ A
o Sakin kalin, siireyi baslatin (saat/telefon). @ 5 DAKIKA KURALI — KURTARMA iLACI
e Cocugu yan yatirin, basini koruyun, ¢evreyi giivenli héle KURTARMA ILACI (ADI / YOLU) DOZU
getirin.
9 Agzina hicbir sey koymayin; tutmaya, sarsmaya e Nobet 5 dakikay: gecti ya da kisa arayla tekrarliyorsa —
calismayin. kurtarma ilacini uygulayn.
@ Miimkiinse video kayd ahn (hekim igin degerlidir). o Ilactan 5 dakika sonra siiriiyorsa — 112'yi araym, bu
e Ateg varsa diislirmeye baglayin. formu ekibe verin.

o ikinci doz: yalmiz hekimin yazdig: sekilde:
| J

4 - BU COCUKTA NOBETI TETiKLEYEBIiLENLER

0 Ates / enfeksiyon 0O Uykusuzluk 0 Hastalik / aclik-kusma 0 Heyecan / yorgunluk 0 ilac dozunun atlanmas:

O Diger:
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% ACIL SERVIS / SAGLIK EKIiBI ICIN — SCN2A / SCNSA

Bu sayfay1 cocugu karsilayan saglik ekibine veriniz

( N

L. BU HASTALIKTA iLAC SECIMi MUTASYON TiPiNE BAGLIDIR
SCN2A/SCN8A'da aym genin iki zit bozuklugu vardir; yanlis yonde ila¢ tabloyu kétiilestirebilir. Cocugun tipi asagida

isaretlidir:
0 KAZANC (gain-of-function) / erken baslangic O KAYIP (loss-of-function) / gec baslangic
Sodyum kanal blokerleri TERCIH EDILIR: karbamazepin, Sodyum kanal blokerlerinden KACININIZ (fenitoin,
okskarbazepin; statusta fenitoin/fosfenitoin uygundur karbamazepin, okskarbazepin, lamotrijin) — nobetleri ve
(etkili doz i¢in izleyen hekimle goriistiniiz — yliksek doz davranigi kotiilestirebilir.
gerekebilir).
O Tip bilinmiyor — izleyen hekime ulagilamiyorsa statusta benzodiazepin sonrasi levetirasetam IV tercih ediniz.
\ v,
UZAMIS NOBET / STATUS YAKLASIMI (OZET)
{ '

¢ Benzodiazepinler ilk basamaktir (ailenin uyguladigi kurtarma dozunu/saatini sorunuz).

o Kazanc tipinde: 2. basamakta fenitoin/fosfenitoin ya da hizli karbamazepin/okskarbazepin yiiklemesi uygundur; kayip
tipinde: levetirasetam IV veya valproat IV tercih edilir.

o Direngli statusta yogun bakim kosullarinda midazolam infiizyonu; EEG monitorizasyonu onerilir.

e Hastanin diizenli ilaclarini aksatmayiniz; nobetler kiimeler halinde gelebilir.

\ J

{ N '

EK NOTLAR iZLEYEN HEKIiM NOTU (opsiyonel)

e Genetik rapor fotokopisi bu formun ekindedir / ailededir —
"fonksiyon" satirina bakimiz.

e Aileden nobet videosunu isteyiniz.

e Taburculukta izleyen hekime bilgi veriniz.

. J \\ J

HEKIiM ONAYI

BU PLANI DUZENLEYEN HEKIM (AD- KURUM / TELEFON TARIH iMZA / KASE
SOYAD)

Aileye not: Bir kopya evde, bir kopya okul/kres dosyasinda, bir kopya yaninizda bulunsun. Kilo degistikce kurtarma ilac1 dozunu
hekiminizle giincelleyiniz. Ayrinti: norogender.org/saglik-yazilari/scn2a-scn8a-epilepsileri
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@% TIBBI BILGI NOTU — SCN2A / SCNSA (SAGLIK PROFESYONELLERI
W 1CIN)

Akademik 6zet - Nihai tan1 ve tedavi kararlar1 hastay1 degerlendiren hekime aittir

SCN2A / SCNS8A iLE iLiSKiLi BOZUKLUKLAR NEDiR?

SCN2A (Na,1.2) ve SCN8A (Na,1.6), eksitator néronlarin sodyum kanallarini kodlar; erken bebeklik epilepsilerinin baslica genetik
nedenlerindendir. Mutasyonlar iki zit siniftadir: kanali agir1 calistiran kazang (GoF) ve zayiflatan kayip (LoF).

Kural: ilk ~3 ayda baslayan tablolar cogunlukla GoF'tir (tonik/fokal, kiimeli, bazen agir ensefalopatik nobetler); gec baslangic ya da
epilepsisiz otizm/GG tablosu (6zellikle SCN2A) ¢ogunlukla LoF'tir. SCN8A'da nobetler siklikla 3-6 ayda baslar ve agir-ani olabilir;

otonom bulgular ve SUDEP riski bildirilmistir.

FARMAKOLOJIK iLKE — AYNI GEN, ZIT RECETELER

-
GoF: Sodyum kanal blokerleri (karbamazepin, okskarbazepin, fenitoin, lakozamid) etkilidir ve tercih edilir; literatiirde siklikla

yiiksek serum diizeyleri gerekebildigi bildirilmistir. LoF: Ayni ilaglar islevi daha da azaltarak tabloyu kotiilestirebilir —
kacinilir; levetirasetam, valproat, klobazam ve ketojenik diyet segenekleri 6ne cikar.

Fonksiyon bilgisi raporda yoksa: baslangi¢ yas1 pratik bir vekildir; belirsizlikte izleyen merkezle goriisiilmesi onerilir.
\

AKUT NOBET / STATUS ONERILERI (6zet; kurum protokolii ve hekim karar1 esastir)

p
0-5 dk: ABC, glukoz, zaman; 1. basamak: benzodiazepin (bukkal/IN midazolam 0,2-0,3 mg/kg, maks. 10 mg; IV midazolam 0,1-

0,2 mg/kg) — gerekirse bir kez tekrar.

2. basamak — GoF: fosfenitoin/fenitoin 20 mg FE/kg IV (ya da hizh okskarbazepin/karbamazepin yiiklemesi); yanit yoksa ek
sodyum kanal blokeri kombinasyonlar: tamimlanmigtir. 2. basamak — LoF: levetirasetam IV 40-60 mg/kg veya valproat IV 30-40
mg/kg; sodyum kanal blokerlerinden kacininiz.

Direncli status: YBU'de midazolam infiizyonu/anestezikler; siirekli EEG 6nerilir. Kiimelenme egilimi nedeniyle taburculukta

koprii tedavi planlanmalidir.

"

Arastirma notu: GoF-SCN2A i¢in iiretimi azaltan ASO (elsunersen) ve kanal dengeleyici yeni molekiiller (6r. relutrigin) klinik
gelistirmededir. Kaynak cercevesi: uluslararas1 SCN2A/SCN8A uzman goriisleri ve pediatrik status kilavuzlariyla uyumludur;
egitim amaghdir — nihai karar hastay1 degerlendiren hekime aittir. Ayrinti: norogender.org/genetik-tedaviler/scn2a
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